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1 : Origine de la maladie :

L'Amaurose congénitale de Leber ou LCA est une maladie génétique caractérisée par une détérioration de la rétine. Elle a été découverte par Théodor Leber en 1869. La maladie amène à la perte totale de la vision. En général, on la repère à la naissance de l'individu ou au plus tard, quelques mois après. Les études scientifiques montrent que la maladie touche autant les garçons que les filles. Nous expliquerons au point suivant pourquoi.  Malgré sa découverte au 19ème siècle, la LCA est encore mal connue même si on dispose aujourd'hui plus d'informations sur elle. 
2 : Mode de transmission :

L'amaurose congénitale de Leber est à la fois récessive et autosomique. Autrement dit, elle remplit deux conditions:
- Le gène anormal est situé sur un chromosome non sexuel.

- Il faut qu'il y ait deux gènes anormaux: un du père et un de la mère. On dit qu'elle est autosomique. 
La maladie peut apparaitre à tout moment. Il se peut qu'elle traverse des générations et des générations sans qu'elle puisse atteindre personne jusqu'au jour où deux individus s'accouplent et que la chance fait que les caractères récessifs ressortent. 

De plus, une pathologie de transmission autosomique récessive touche autant les garçons que les filles.

Notons qu'être porteur du gène anormal ne signifie pas obligatoirement être malade de la LCA.
Actuellement, les scientifiques ont découvert sept gènes qui peuvent être à l'origine de la pathologie. Ces gènes sont:  CRX, CRB1, GUCY2D, AIPL1, TULP1, RPGRIP1, et RPE65.
3 : LCA, pas entièrement cernée:

Même si on a découvert 7 gènes pouvant être déclencheurs de la LCA, les chercheurs n'ont cependant pas tout trouvé. En effet, hormis les 7 gènes, il en reste. Cela expliquerait le manque de précisions dans certains cas en ce qui concerne la cause de la maladie.
Aujourd'hui,  un simple test génétique permet de dépister la LCA et de déterminer quel gène est responsable chez la personne malade.
Notons que les gènes porteurs de la LCA ont des locus différents. C'est ainsi qu'on trouve par exemple : 

· le RPE65 et le CRB1 sur le chromosome 1
· Le RPGRIP1 sur le chromosome 14
· Le CRX sur le chromosome 19

· Le TULP1 sur le chromosome 6

· Le AIPL1 et le GUCY2D sur le chromosome 17
4 : Traitements actuels:
Le plus commun des gènes responsables pour la maladie est le RPE65. Dans ce cas, il manque à l’œil une possibilité de filtrer correctement la vitamine A, responsable notamment de la régénération de certaines cellules visuelles.
Il existe actuellement deux traitements en phase expérimentale contre la LCA. Nous allons prendre le cas de la LCA de type 2 (RPE65).
Premièrement, on peut envisager un traitement par thérapie génique. 

Cela consiste à injecter des gènes normaux qui sont insérés dans un virus afin que le gène puisse atteindre la rétine tout en protégeant les gènes. Les gènes sont injectés dans le nerf optique appelé « adeno-associated virus ou (avv) ».

Ce procédé permet aux gènes de se régénérer ou de se réparer. Mais ce n’est pas sans risque car comme toute opération, elles peut être mortelle.

Le plus grand danger peut être celui du rejet ou de destruction du virus. En effet, imaginons une situation de rejet : les gènes normaux sont injectés par le virus dans le nerf optique ; le corps les rejette, ne voulant pas accepter d’entités étrangères. Dés lors, il est déjà arrivé (chez des animaux de test) que les gènes soient rejetés directement dans la zone du nerf optique. Dans ce cas, il y a beaucoup de chances qu’ils atteignent le cerveau et créent des dommages irréversibles pouvant entrainer une folie partielle ou la mort.

Et deuxièmement, il est possible de monter des yeux bioniques. Cette opération est tout à fait différente. La rétine, chez les personnes atteintes de la LCA est partiellement détruite. Les cellules réceptrices des photons , les bâtonnets et les cônes sont détruites. Ces cellules ne peuvent se régénérer, donc une fois détruites, elles sont définitivement perdues.

De nos jours, on ne peut remplacer la rétine mais on peut tenter de lui incorporer un élément qui jouerait son rôle. au Une puce est incorporée niveau de la rétine, soit avant soit après. Cela a peu d’incidence. Elle est reliée directement au cerveau.

Avec cette méthode, il faut porter des lunettes car en effet elles permettent au patient d'avoir la faculté de voir. Expliquons cela:

Au cœur de ces lunettes se trouvent une micro caméra (très discrète). Elles envoient des impulsions électromagnétiques à la puce qui le transfert au cerveau à la place de la rétine. Le problème majeur de cette technique sont les lunettes, hormis d’être porté tout le temps, elle ne peuvent être trop large à cause d’un soucis d’élégance et de discrétion. De plus, l’image ne sait pas dépasser les 64 pixels, ce qui n’est pas grand-chose.

Par ailleurs, les images sont envoyées par signaux électriques, et si l’on veut avoir une meilleure qualité, il faudrait augmenter ceux-ci, mais nous ne savons pas se qu’ils pourraient occasionner comme dégâts au cerveau.
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